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論文題目 
Clinical phenotype in ten unrelated Japanese patients with mutations in the EYS gene 














モ接合体 1人、エクソン 32の欠失のホモ接合体 1人、複合ヘテロ接合体 4人であっ
た。初診時年齢は平均 31歳、10人全て夜盲を訴え、発症は平均年齢 17歳であった。
エクソン 32 の欠失患者は、両眼とも視力が光覚弁と最も重症だった。
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